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3500 名で、そのうち約 3/4 が原因を特定できない「特発
性肺動脈性肺高血圧症 ( 以下 idiopathic PAH)」と鑑別さ
れる。PAH の中で遺伝的な背景が示唆される家族性症例
から、2000 年に染色体 2q33 に存在する 2 型骨形成タンパ
ク受容体 ( 以下 BMPR2) 遺伝子の変異が発見され原因遺
伝子とされた (International PPH Consortium, Nat Genet. 
2010)。しかし、BMPR2 遺伝子異常は PAH の約 25%、
























いた解析から RNF213 変異が約 1 割の日本人 PAH 患者で
認めることを見出した (Suzuki, Kataoka, et al. Circ Genom 














一般日本人集団では約 0.8%( 全国推定 100 万人程度 ) が保
有している ( 東北メディカル・メガバンク機構より公開さ








我々は、CRISPR/Cas9 ゲノム編集技術による RNF213 
p.Arg4810Lys変異マウスを作成し、低酸素飼育刺激によっ
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